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gerique, definie par un morphotype facial 
evocateur et un aspect de vieillissement 
premature des extremites. Typiquement, 
les patients ont un visage fin, des pom- 
mettes saillantes, des yeux globuleux et 
enhances en rapport avec une atrophie 
du tissu adipeux periorbitaire. Le nez est 
volontiers etroit et pince, les levres sont 
horizontales et peu ourlees. L’ensemble 
donne a ces patients un aspect caracte- 
ristique de visage de madone . 7 

L’atteinte cutanee se traduit par une 
peau fine, translucide, avec presence 
d’hematomes ou de depots pigmentes 
sequellaires . 8 La cicatrisation est particu- 
lierement lente, avec un aspect atro- 
phique et papyrace, present aussi en 
regard des zones de frottement. Les cica- 
trices s’elargissent volontiers avec le 
temps. La presence de lacis veineux 
sous-cutanes a la partie anterieure du 
thorax, de V abdomen et a la racine des 
membres est evocatrice. La peau des 
extremites est fine, avec un aspect 
decharne et prematurement vieilli des 


mains (acrogerie). Une hyperelasticite 
cutanee discrete est presente, au mieux 
mise en evidence en regard de la face 
posterieure du coude et des mains. 

Les patients atteints de syndrome 
d’Ehlers-Danlos vasculaire peuvent avoir 
une hyperlaxite articulaire, principale- 
ment des petites articulations (meta- 
carpo-phalangiennes) , mais des entorses 
ou luxations des autres articulations sont 
possibles. 

Traitement 

La prise en charge au long cours des 
patients atteints de syndrome d’Ehlers- 
Danlos vasculaire est multidisciplinaire et 
doit etre cordonnee dans des centres spe- 
cialises. Du fait du caractere imprevisible 
des ruptures arterielles et des perfora- 
tions intestinales, tout syndrome doulou- 
reux aigu thoracique, abdominal, etc., sur- 
venant chez un patient atteint de ce 
syndrome doit etre considere comme une 
urgence engageant le pronostic vital jus- 


| Criteres diagnostiques du syndrome d'Ehlers-Danlos vasculaire, 
| dits de Villefranche-sur-Mer 


Criteres majeurs 

Criteres mineurs 

• Peau fine, translucide 

• Acrogerie 

• Rupture ou fragility arterielle 

• Hyperlaxite des petites articulations 

• Rupture ou fragility digestive 

• Rupture tendineuse ou musculaire 

• Rupture ou fragility uterine 

• Pied-bot en varus equin 

• Ecchymoses extensives 

• Varices de developpement precoce 

• Morphotype facial caracteristique 

• Fistule arterio-veineuse carotido-caverneuse 


• Pneumo- et hemopneumothorax 


• Retraction gingivale 


• Cas apparente 


• Mort(s) subite(s) inexpliquee(s) chez un (des) parent(s) proche(s) 


D’apres la ref. 3. En presence d’au moins deux criteres majeurs, le diagnostic de syndrome d’Ehlers-Danlos 
vasculaire est fortement suspecte, et une recherche de la mutation est justifiee. La presence d’un ou de plusieurs 
criteres diagnostiques mineurs peut conforter la suspicion diagnostique, mais ne peut suffire a I’affirmer. 


Genetique 

L e syndrome d’Ehlers-Danlos 
vasculaire est une maladie 
genetique a transmission 
autosomique dominante avec un 
taux eleve de neomutations. 

La maladie est secondaire a une 
mutation du gene C0L3A1 qui 
code la chaine pro-a(l) du 
collagene de type III. 1 II en resulte 
une instability de la molecule a 
I’origine d’une fragility des parois 
vasculaires, de I’intestin, de 
I’uterus et de la peau. 

Plusieurs types de mutations ont 
ete decrits, et chaque famille 
possede sa propre mutation. 2 
Les criteres diagnostiques 
cliniques de Villefranche 3 
(v. tableau) aident au diagnostic 
et orientent vers un depistage 
genetique de la maladie. 


Cependant, le rendement encore 
relativement faible de I’analyse 
moleculaire (environ 60 %) ne 
permet pas d’ecarter le diagnostic 
en cas de resultat negatif. • 
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